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 Streszczenie
Diagnostyka preimplantacyjna – PGD (preimplantation genetic diagnosis) jest metodą diagnostyczną pozwalającą 
na badanie genetyczne komórki jajowej przed jej zapłodnieniem lub zarodka przed wprowadzeniem go do macicy. 
Rdzeniowy zanik mięśni (SMA) jest drugą co do częstości występowania autosomalną recesywną chorobą letalną 
po mukowiscydozie. Genetycznym uwarunkowaniem choroby Werdniga-Hoffmana, która jest najczęstszym typem 
SMA, są homozygotyczne delecje zlokalizowane na chromosomie 5 (5q13.3), w obrębie genu SMN1. PGD pozwala 
na uniknięcie ryzyka wystąpienia wady genetycznej u przyszłego dziecka. 
Cel pracy: Celem niniejszej pracy było przeprowadzenie diagnostyki preimplantacyjnej ukierunkowanej na 
zdiagnozowanie delecji w obrębie exonu 7, 8 SMN1 u 5 pacjentek z obciążonym wywiadem genetycznym.
Materiał i metody: Pary przystąpiły do zabiegu zapłodnienia pozaustrojowego. Komórki jajowe zapładniano 
stosując metodę ICSI. W 3 dniu hodowli przeprowadzano biopsję blastomerów zarodków 6 i 8 komórkowych. Do 
identyfikacji mutacji w obrębie genu SMN1 wykorzystano reakcję nested PCR i analizę RFLP. 
Wyniki: W przebiegu procedur in vitro oraz po przeprowadzeniu badań genetycznych zarodków u wszystkich par 
przeprowadzono transfer nieobciążonych delecją zarodków. Po 12 dniach od transferu stwierdzono pozytywny 
wynik HCG w surowicy krwi u czterech pacjentek . U jednej pacjentki wynik testu był negatywny.
Wnioski: Diagnostyka preimplantacyjna chorób jednogenowych jest skuteczną metodą, szczególnie w tych 
przypadkach, gdzie mutacje są wcześniej określone przez poradnie genetyczne, czyli tam, gdzie takie choroby 
w danej rodzinie już wystąpiły. Otwiera ona nowe horyzonty leczenia osób obciążonych nosicielstwem chorób 
genetycznych. 
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Wstęp
Diagnostyka	 preimplantacyjna	 jest	 metodą	 diagnostyczną	




Po	 raz	 pierwszy	 diagnostykę	 preimplantacyjną	 zastosowa-
no	w	przypadkach	diagnostyki	 chorób	dziedziczonych	zgodnie	





genetyczne	 związane	 z	 nieprawidłową	 ilością	 i	 budową	 chro-
mosomów,	 a	 także	 pozwalają	wyeliminować	 ryzyko	 urodzenia	
chorego	 dziecka	w	 rodzinach	 z	 pozytywnym	wywiadem	gene-
tycznym.






Rdzeniowy	zanik	mięśni	(spinal muscular atrophy –	SMA)	
jest	drugą,	co	do	częstości	występowania	autosomalną	recesywną	
chorobą	letalną	po	mukowiscydozie.	W	około	95%	przypadków	






	Typu	 I	 –	 choroba	 Werdniga-Hoffmana	 –	 o	 najgorszym	1.	


















rębie	 kopii	 centromerowej	 nie	wywołują	 objawów	klinicznych	
i	występują	u	około	5%	zdrowej	populacji	[2].










Celem	 niniejszej	 pracy	 było	 opracowanie	 testów	 diag-
nostycznych	 pozwalających	 na	 badanie	 pojedynczej	 komórki	
zarodka	w	kierunku	 delecji	 genu	SMN1 oraz zastosowanie ich 
w	praktyce	klinicznej.	
 Summary
Introduction: Preimplantation genetic diagnosis, PGD, is an established procedure allowing genetic research of 
the oocyte or embryo before implantation to the uterus. 
A neurodegenerative disorder known as spinal muscular atrophy (SMA) is the second most common lethal 
autosomal recessive disease in Caucasians, after cystic fibrosis. There are three clinically different types of the 
disease, with type I (Werding-Hoffman Disease) being the most severe. Around 98% of clinical cases of SMA are 
caused by the homozygous absence of a region of exons 7 and 8 of the telomeric copy of the SMN gene (SMN1) 
on chromosome 5 (5q13.3).
Objectives: The aim of the present work was to performed PGD for SMA in 5 couples who had already had a child 
affected with SMA.
Material and Methods: All patients underwent a standard IVF procedure associated with intracytoplasmic sperm 
injection. 6-8 cell embryos were biopsied on day 3 of culture. Single cell nested PCR-RFLP protocol for PGD of 
SMA was used for the detection of the mutation.
Results: In the course of IVF-PGD procedures all patients had a transfer of embryos without SMN1 deletions. Four 
out of the five couples delivered healthy babies. 
Conclusions: Preimplantation genetic diagnosis (PGD) of monogenic disorders is a very efficient method, especially 
for patients whose previous child is homozygous for genetic disorders. It offers new possibilities for the treatment 
for genetic disease carriers.
 Key words: preimplantation genetic diagnosis / Werdnig-Hoffman syndrome / 
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Materiał i metody
W	 latach	 2005-2009	 do	 Kliniki	 Leczenia	 Niepłodności	
INVICTA	w	Gdańsku	 zgłosiło	 się	 5	 par,	 u	 których	w	wywia-
dzie	 stwierdzono	 przypadki	 urodzeń	 dzieci	 ze	 zdiagnozowaną	
i	 potwierdzoną	 badaniami	 molekularnymi	 chorobą	 Werdniga-

















do	 biopsji	 kwalifikowano	 zarodki	 6-8	 komórkowe.	 Transfer	
zarodków	 nieobciążonych	 genetycznie	 przeprowadzono	 w	 5	
dobie	hodowli.
Analiza delecji genu SMN1
Do	identyfikacji	mutacji	w	obrębie	genu	SMN1	wykorzysta-
no	reakcję	PCR	z	zastosowaniem	dwóch	par	starterów	–	nested	



































przypadkach	 po	 kolejnych	 dwóch	 tygodniach	 potwierdzono	
obecność	 pojedynczej	 ciąży,	 natomiast	 w	 jednym	 przypadku	
stwierdzono	ciążę	bliźniaczą.	
U	 dwóch	 pacjentek	 przeprowadzono	w	 xx	 tygodniu	 ciąży	
amniopunkcję	 w	 celu	 oceny	 kariotypu	 płodu	 oraz	 zweryfiko-
wania	 wyniku	 diagnostyki	 preimplantacyjnej.	Wskazaniem	 do	
wykonania	w/w	zabiegu	był	wiek	pacjentek.Na	podstawie	badań	
molekularnych	 wyizolowanych	 komórek	 płodu	 potwierdzono	
wynik	diagnostyki	PGD,	kariotypy	płodów	były	prawidłowe.	
















przypadkiem	może	 być	 diagnostyka	 preimplantacyjna	 rdzenio-
wego	 zaniku	mięśni,	 gdzie	można	 przeprowadzać	 powtarzalną	
procedurę	dla	większości	zdiagnozowanych	rodzin.	
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ciążonych	 chorobą	 genetyczną.	 PGD	pozwala	 zminimalizować	
ryzyko	urodzenia	się	dziecka	z	chorobą	genetyczną.
Wnioski






Zastosowanie	 PGD	 w	 przebiegu	 technik	 wspomaganego	
rozrodu	pozwala	wyeliminować	konieczność	przedterminowego	
zakończenia	 ciąży,	 związanego	 z	 występowaniem	 wady	 gene-
tycznej	płodu.
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Tabela I. Dane embriologiczne przeprowadzonych programów zapłodnienia pozaustrojowego.  
Tabela II. Wyniki diagnostyki preimplantacyjnej badanych zarodków u poszczególnych pacjentek.  
